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1 .はじめに
第4回国際染色体命名法 (Anlnternational System 



























4 q 1 q 13の部分欠失， Ferrierら6)(1974)は4q 12 
( 1 ) 
q 21の部分欠失， Joyceら7)0981)は 4q 21. 1 q 25 
• 8) と4q 21. 3 q 26の部分欠失， Servilleり (1977) 
は4q 24 q 32の部分欠失， Joyceら7)(1981)は4
6) q 27 q 31. 3の部分欠失， Ferrierら (1974)は 4
q 31 qt引の部分欠失， Golbusらめ(1972)は4q 31. 











ては三群に大別でき， 4 q 33 qter は7例， 4 q 31qter 
は13仇 4q 32 qterは3OtJであった。長腕の腕内欠失では，
4 q 27 q 31の部位2例で， 4 q 23 q 27， 4 q 21. 3 q 
26，4 q 21. 1 q 25，4 q 12 q 21，4 q 13 q 22，4 q 26. 







.80) である。その後， 1974年lζVanden Bergheり は5
.81) 
q 15 q31の欠失を報告し， Erdtmannり は (1975)5 q 
13 q 31， Feldingら10)(1980)は5q 23 q 31. Borga 






番号 報告者 報告年 年齢 性 欠失部位 両親の核型
Fryns 1979 5M 平 4p14pter 45， XY， t (13;14) (pll;qll) pat 
2 Wilson 1981 17Y ♀ 4pl4 norma1 
Wilson 1981 8Y 念 4pl4 normal 
Wilson 1981 2Y 3 4p14 normal 
Wilson 1981 2Y o 4p14 46， XY， t (1 ;4) (q42 ;p14) pat 
Wilson 1981 12Y ♀ 4p14 normal 
Wilson 1981 17Y ♀ 4pl4 normal 
3 Breg 1977 llY s 4pl5pter normal 
4 Lambert 1979 5M ♀ 4pl5 45， XY， t (13; 14) (pll; pll) pat 
5 Lurie 1980 4M 古 4p15 norma1 
Lurie 1980 2W 古 4p15 46， XY， t (4;22) (p15.2;p1) mat 
6 Fernandes H潟O 4M s 4p15 normal 
2 Wilson 1981 4M ♀ 4pJ5 . 2p16 norma1 
Wilson 1981 14Y ♀ 4p 15 . 2p16 normal 
7 Narahara 1984 1M ♀ 4p 15.2 46， XX， t (4;18) (p15. 2;p11.21) mat 
Narahara 1984 1M ♀ 4p 15 . 2 46， XX， t (4;18) (p15. 2;p11.21) mat 
Narahara 1984 7M ♀ 4p 15.2 46， XY， ins (4;9) (p15. 2p16.3;q34.3) pat 
Narahara 1984 1M ♀ 4p 15 . 2. 46， XX， inv (4) (p15. 2q35) mat 
8 Romain 1985 32Y ♀ 4p15 . 33p15.2 normal 
9 Castro-Felix 1986 7Y 5M ♀ 4p15 . 32 normal 
10 Kitsiou 1986 20D ♀ 4p15 normal 
Fryns 1979 3M ♀ 4p16 normal 
1 Fryns 1981 24Y ♀ 4p16 normal 
12 Stoll 1981 3YlOM ♀ 4p16 46， XX， t (1;4) (qll;p16) mat 
13 Haspeslagh 1984 6h 古 4p16 normal 
14 Rivas 1979 3YI0M ♀ 4p16 normal 
15 Martsolf 1987 1M 古 4p16 46， XX， t (4;8) (pI6;p2l) mat 
7 Narahara 1984 15M ♀ 4p16 46， XY， t (4;21) (p16.1 ;q22.3) pat 
16 Morishita H氾3 3YlOM ♀ 4p16 pter normal 
17 Steigen berger 1979 3M 3 4p16 normal 
18 Gonzalez 1981 25D ♀ 4p16 normal 
19 Ray 1983 17Y ♀ 4p12p15 normal 
20 McDermott 1980 llY ♀ 4q13q22 normal 
21 Lech 1982 4Y ♀ 4q12q21 normal 
22 Joyce 1981 1M ♀ 4q21 . 3q25 normal 
Joyce 1981 2W ♀ 4q21 . 3q26 normal 
Joyce 1981 2Y ♀ 4q27q31.3 normal 
23 Motegi 19邸 lY 5M 平 4q26.00q27.00 normal 
24 Ligutic H潟I 9Y 平 4q23q27 normal 
25 Torrado 1982 llY O 4q27q31 normal 
( 2 ) 
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番号 報告者 報告年 年齢 1生 欠失部位 両親の核型
26 Berger 1983 230 ♀ 4q31 normal 
27 Yu 1981 170 s 4q31 normal 
28 Lipson 1982 9Y 平 4q31 normal 
29 Sandig 1982 5 Y 6M 平 4q31 normal 
2 Joyce 1981 1H 古 4q31.3 qter normal 
22 Joyce 1981 2M 平 4q31.5 qter normal 
22 Joyce 1981 15M 宇 4q31.5 qter normal 
2 Joyce 1981 230 平 4q31. 5 qter normal 
30 Frias 1978 6M s 4q31 normal 
31 Back 1977 5Y 平 4q31 normal 
32 Townes 1979 1H o 4q31qter t (4;20) pat 
3 Mitchell 1981 230 ♀ 4q31. 5 normal 
Mitchell 1981 12Y ♀ 4q31.5 qter normal 
1 Fryns 1981 12Y 宇 4q32 qter normal 
47 Young 1982 4 Y 5M ♀ 4q32 normal 
34 Rethore 1979 4M o 4q32.1 qter normal 
35 Chavin-Colin 1977 40 s 4q33 qter normal 
36 Stamberg 1982 3Y 5M s 4q33 qter normal 
37 Tuchman 1983 2Y 平 4q33 qter normal 
38 Jefferson 1986 7M ♀ 4q33 qter normal 
39 Tomkins 1982 lOY s 4q33 qter normal 
39 Tomkins 1982 17W 古 4q33 qter normal 
2 Joyce 1981 12Y 平 4q33 qter normal 
40 Sophia 1986 軍 4p-
41 Cynthia 1982 ♀ 4p-
Cynthia 1982 s 4p-
42 Montanelli 1979 ♀ 4p-
43 Magill 1980 s 4p-3 t9iJ 
4 Hurgoiu 1980 s 4p-
45 Mediga 1979 s 4p-
46 Cynthia 1982 ♀ 4p- t (4;22) (pI6.1;pI3.33) 
率 Y一年， M一月， W一週， 0一日 ，H-時間
短腕の端部欠失は8例で，うち， 5 p 13 pterは1t9iJ， 5 剖粒 (5q 31及び5q 13)である。
p 15 pterは5例， 5 p 14 pterは2例であった。長腕の 2. 疫学について
部分欠失は， 14例であった。今回は，長腕の部分欠失の症 凶発生頻度
例を分析した。腕内の欠失は， 5 q 13 q 15は5例， 5 q 染色体の欠失lζ於ける発生頻度を知るζとは，欠失症
1 q 13は3例， 5 q 13 q 22は5例， 5 q 15 q 31はl の家族内再発の予防と治療上，不可欠であるばかりでな
例であった~12.32) (図2) く，原因究明のための疫学的調査の端緒としても重要で
以上をまとめると， B群染色体の切断されやすい部位し ある。近年， Niebuhrら75)(1978)は精神発達遅滞児の
て， 4番染色体では，短腕の三つの部位 (4p 14 ; 4 p 15 ; 調査により， B群染色体の欠失症の発生頻度については，
4 P 16 ; )，長腕の二つの部位 (4q31;4q33)，5番 約350人中 l例であるという報告をしており，そ乙で，
染色体では，短腕の一つの部位 (5p 15)，長腕の二つの およそ50，000出生』ζlの頻度と推定している。
( 3 ) 
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4番染色体欠失の73例の内で，新生児期は18例 (24.6 5番染色体欠失の22例の中には，新生児期は4例 (20
9彰)であり， 1-2才の手国初期は16例 (21.9%)であっ %)，乳児初期は10例 (50突のであった。最年長者は26
た。最年長者は24才であった。つまり ，新生児期及び乳 才であった。即ち，新生児期，乳児初期で70%を占めて
( 4 ) 
孟他:B群染色体欠失 -337一
表2 B群染色体長腕欠失の疫学
NO 4 番 染 色 体 5 番 染 色 体
切断部位 4 q 31 qter 4 q 32 qter 4 q 33 qter 5 q 1 q 13 5 q 13 q 15 5 q 13 q 22 
性別
8 4 
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4 q 32 qterの切断部位では，Pierre-Robin症候群
と言われる症状を伴う口蓋裂，小顎，舌下垂などを合併
する。新生児期及び乳児初期では食物を吐きもどすζとが
切断部位 4 q 31 qter 4 q 32 qter 4 q 33 qter 
症 伊l 数 13 3 7 
顔面: 小頭5 後髪線低位2 小頭6
不対称顔面7 内服角脆皮2 後頭突出 2
短い験裂4 検裂斜上2 小顎4
内斜視3 前向き舞梁2 両眼隔離4
小さい偏平鼻5 虹彩欠損 l 耳変形2
口蓋裂7唇裂5 低位耳介 l 耳婁孔3
低位，大きい耳4 小顎3 高層い唇2
小顎9
体幹: 乳頭間隔離3 外性器発育不全2 腹直筋離関 l
尿道下裂3 乳頭欠損 1 幅広い胸 l
小さい陰茎4 {山管部凹陥2
短顕4
四肢: 四肢轡曲3欠指1 爪低形成 l 短指2
三指節の母指 3 .，指2 合指2
外反足 3
内臓; VSD2 PDAl 
ASDl VSDl 
発達過程 中 ・重度遅延 中・重度遅延 重度遅延
聴力低下 聴力低下
死亡:原因 5日 :ASD 。 7カ月:VS D， 



























切断部位 5 q 1 q 13 














































内反足 l 股関節脱臼 l
母駈内反 2 不対称、四肢 l
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Summary 
百usis a review of epidemiological and clinical findings on six partial monosomies of nO.4 and no.5 chromosome. 
Ma terial of this study consists of al1 report on clinical cases referred to B group chromosomal abnormalities in Index 
Medicus published during the period of 1977 -1988. 
(1) A total case number for the study is 95; female patients or neonate babies are more than half of the al materials. 
Low birth weight babies (les than 2，500g) are contained of 23.2%. 
(2) On the cytological basis， the cases of partical monosomy can be c1assified into 3 groups for nO.4 and nO.5 chromo. 
some， respectively. 
(3) More than 35 year圃oldmother at the delivery increases the percentage to 33.3% for the no.4 chromosome and to 
27.7% for the nO.5 comparing to those of general population. 
( 10) 
